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Pan
Marcin Wigcek
Rzecznik Praw Obywatelskich

Szanowny Panie Rzeczniku,

w zwigzku z pismem z dnia 27 wrzesnia 2022 r. znak V.7010.128.2022.ETP uprzejmie

prosze o przyjecie informaciji uzupetniajgcych.

Rekomendacje dotyczgce diagnostyki genetycznej chordb dziedzicznych (w tym choréb
rzadkich) przygotowywanych przez Zespdt ekspertow PT Genetyki Cztowieka
i Konsultanta Krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej dotyczga w ponad 90%
genetycznie uwarunkowanych choréb rzadkich. Zespoét Ekspertow liczy okoto 40 osob,
a za redakcje rekomendacji odpowiada prof. Anna Latos-Bieleriska, prof. Olga Haus,
prof. Robert Smigiel oraz dr hab. Krzysztof Szczatuba. W opinii Pani Profesor Anny
Latos-Bielenskiej jest to pierwsze w Polsce opracowanie rekomendaciji dotyczacych
diagnostyki genetycznej. Mozna oczekiwaé, ze znakomicie przyczyni sie ono do

poprawy stanu diagnostyki chordb rzadkich.

Wytyczne (zalecenia) postepowania diagnostyczno-leczniczego sg tworzone
i publikowane przez lekarskie towarzystwa naukowe zrzeszajgce lekarzy w danej
dziedzinie medycyny, gwarantujgc ich jako$¢ merytoryczng oraz zgodnos$¢ z aktualng

wiedzg medyczna.

Whytyczne publikowane przez Ministra Zdrowia sg natomiast tworzone na podstawie
wktadow — wytycznych od medycznych towarzystw naukowych. Nastepnie w celu
osiggniecia jak najwyzej jako$ci opracowanych wytycznych, na podstawie ustawy

o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych, zostang
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przekazane do =zaopiniowania przez Agencje Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji (AOTMIT).

Warto wskazaé, ze obecnie w Ministerstwie Zdrowia toczg sie prace w zakresie
poszerzenia obszaru diagnostyki dotyczgce badah genetycznych. Proces kwalifikacji
dotyczy ponizej wymienionych badan i ich implementacji jako $wiadczen

gwarantowanych w zakresie ambulatoryjnej opieki specjalistyczne;j:

1. Badanie metodg poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy
(aCGH),

2. Badanie catoeksomowe (WES, Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem
technologii sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS, Next Generation
Sequencing) w diagnostyce chordb genetycznie uwarunkowanych,

3. Analiza ekspresji genu lub kilku genéw (w tym gendw fuzyjnych) przy uzyciu
metody Real-Time PCR - iloSciowa reakcja tancuchowa polimerazy w czasie
rzeczywistym.

Nawigzujgc do pytania o badania przesiewowe u noworodkéw, uprzejmie informuje, ze
rzgdowy program badan przesiewowych noworodkow w Polsce na lata 2019-2026
polega na wykonywaniu badan przesiewowych noworodkéw (w formie testéw z probeki
krwi) umozliwiajgcych wczesne wykrycie i rozpoczecie leczenia chorob i wad
wrodzonych w pierwszych dobach zycia dziecka, ktore nieleczone powodujg trwatg
niepetnosprawnos¢ umystowg lub fizyczng. Wykonywanie badan w dtuzszej
perspektywie czasowej umozliwia obnizenie kosztow leczenia i opieki nad dziecmi
z chorobami wrodzonymi, obnizenie umieralnosci noworodkéw, niemowlgt i dzieci
z powodu wad metabolizmu oraz zapobieganie ciezkiemu i trwatemu uposledzeniu

fizycznemu i intelektualnemu, wynikajgcemu z tych wad.

Od kwietnia 2021 r. jedng z 30 choréb wrodzonych, w kierunku ktérych prowadzone sag
badania w ramach programu, jest SMA (rdzeniowy zanik miesni) — jako pilotaz
wprowadzany byt sukcesywnie na terenie poszczegélnych wojewddztw. Obecnie

badania przesiewowe w kierunku SMA sg juz realizowane w catej Polsce.

Od poczgtku wprowadzania badan przesiewowych noworodkéw, podmiotem wiodgcym
i posiadajgcym najwiekszy dorobek naukowy w zakresie zadan realizowanych w ramach
ww. Programu jest Instytut Matki i Dziecka, ktory na podstawie art. 48b ust. 1a ustawy
z dnia 27 sierpnia 2004 o swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze Srodkéw

publicznych, decyzjg Ministra Zdrowia zostat wskazany jako koordynator i realizator



programu. Instytut posiada laboratoria w Polsce, w ktérych wykonywane sg badania

przesiewowe.

Szpitale pobierajg krew od dzieci na te badania, a nastepnie przesytajg materiat do

laboratoriow przesiewowych.

Catos¢ badan przesiewowych noworodkéw w Polsce, w tym badanie w kierunku SMA,
jest finansowana w ramach programu polityki zdrowotnej pn. Rzgdowy program badan
przesiewowych noworodkéw w Polsce na lata 2019-2026 przez Ministra Zdrowia.

Program obejmuje wszystkie noworodki urodzone w Polsce.

Uprzejmie informuje, ze zostata utworzona nowa specjalizacji w dziedzinie ochrony
zdrowia ,medyczna genetyka molekularna” dla kierunkow biomedycyny, biotechnologii,
biologii i genetyki oraz zostat powotany zespét w celu opracowania i aktualizacji
programu specjalizacji medycznej genetyki molekularnej w dziedzinach majgcych
zastosowanie w ochronie zdrowia, a przewodniczgcg Zespotu zostata Pani profesor

Anna Latos-Bielenska.

Ponadto, zapewniam, ze Ministerstwo Zdrowia zdaje sobie sprawe z problemu, jakim
jest diagnostyka a w dalszym etapie leczenie choroby rzadkiej, ktéra jest wynikiem
niskiej czestosci ich wystepowania przy jednoczesnym duzym rozproszeniu danej
choroby w populacji ogélnej, dlatego obszar Choréb Rzadkich stat sie priorytetem
Ministra Zdrowia, a w dniu 24 sierpnia 2021 r. uchwatg Rady Ministrow zostat przyjety
Plan dla Choréb Rzadkich, ktérego celem jest poprawa sytuacji polskich pacjentow
cierpigcych na choroby rzadkie oraz ich rodzin, przez stworzenie modelu zintegrowanej
opieki zdrowotnej, ktéry umozliwi kompleksowg i skoordynowang opieke. Plan jest

niezbedny do zarzgdzania tak duzym obszarem zdrowotnym.

System opieki dla pacjentéw dotknietych chorobami rzadkimi zaproponowany w Planie

uwzglednia szes¢ podstawowych obszaréw:

1) Osrodki Eksperckie Chorob Rzadkich (OECR) — uprzejmie informuje, ze trwajg
prace majgce na celu powotanie przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia
pierwszych Osrodkow Eksperckich w 2023 r. na zasadzie uznania kompetenciji
osrodkow nalezagcych do Europejskich Sieci Referencyjnych chorob rzadkich
albo w trybie konkursu na podstawie opracowanych przez zespot ekspertow
jednolitych zasad do tych okreslonych przez Komitet Ekspertow Unii Europejskiej
do spraw Rzadkich Choréb (EUCERD).



2) kierunki poprawy diagnostyki choréb rzadkich, w tym dostepnosci do
nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych
badan genomowych — uprzejmie informuje, ze trzy grupy robocze ekspertow
(zespdt do spraw diagnostyki genetycznej, zespdt ds. diagnostyki w kierunku
metabolicznych choréb rzadkich, oraz zespdt ds. innych niz genetyczne
i metaboliczne choroby rzadkie opracowujg miedzy innymi:

- propozycje wykazu wysokospecjalistycznych genetycznych oraz
niegenetycznych badan laboratoryjnych wykorzystywanych
w diagnostyce i monitorowaniu choréb rzadkich na etapie prenatalnym,
postnatalnym oraz posmiertnym.
- zalecenia postepowania z uwzglednieniem kryteriow kwalifikacji dla
badan laboratoryjnych wykorzystywanych w diagnostyce i monitorowaniu
chordéb rzadkich.
Opracowania te postuzg do dalszej pracy majgcej na celu poprawe diagnostyki chordb
rzadkich w tym rozszerzenie koszyka swiadczen gwarantowanych. Prace wszystkich
grup roboczych koordynuje przewodniczaca Rady ds. Choréb Rzadkich oraz Konsultant
Krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bieleniska.

3) dostep do lekéw, wyrobéw medycznych i srodkéw specjalnego przeznaczenia
zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich — uprzejmie informuje, ze
Departament Polityki Lekowej i Farmacji w Ministerstwie Zdrowia przygotowat na
podstawie art. 35n pkt 5 ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki
zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz. U. z 2021 r. poz. 1285,
z pozn. zm.) zlecenie do Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji dotyczgce analizy mozliwosci wprowadzenia wielokryterialnej analizy
decyzyjnej do formalnej oceny HTA w chorobach rzadkich.

4) Polski Rejestr Choréb Rzadkich

5) Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadka

6) Platforme Informacyjng ,Choroby Rzadkie”

Nawigzujac do cyfryzacji chordb rzadkich (Rejestr, Paszport oraz Platforma) uprzejmie

informuje, ze prace nad tym obszarem réowniez trwaja.

Opracowano koncepcje biznesowo-techniczng systemu choréb rzadkich, regularnie
odbywajg sie spotkania robocze majgce na celu wypracowanie zatozeh Planu, oraz

podjeto dziatania majgce na celu uruchomienie w pierwszej kolejnosci Platformy



Informacyjnej ,Chorob Rzadkich”, ktéry ma stanowi¢ repozytorium wiedzy na temat

chordéb rzadkich.

Obecnie brak jest wiarygodnego zrodta informacji o chorobach rzadkich i pacjenci
korzystajg z niesprawdzonych informac;ji znalezionych w Internecie. Zwazywszy na fakt,
iz rozpoznanych chorob rzadkich jest juz ponad 8000, oraz czesto ich diagnostyka czy
leczenie wymagajg bardzo szczegodtowego i specjalistycznego leczenia, wiedza na ich
temat nie jest powszechna w srodowisku lekarskim. Konsekwencjg tego stanu rzeczy
jest to, ze bardzo trudne jest udzielenie prawidtowej pomocy w stanach nagtych, jak
réwniez utrudnione jest prowadzenie skoordynowanej opieki zdrowotnej w sposob

adekwatny do potrzeb pacjenta.

Catosciowo Plan ma poprawic¢ jako$¢ opieki zdrowotnej dla chorych na choroby rzadkie,
usprawni¢ dostep do nowoczesnych rozwigzan terapeutycznych oraz skoordynowaé

i utatwi¢ wymiane danych medycznych.

Z powazaniem
Zz upowaznienia Ministra Zdrowia
Waldemar Kraska

Sekretarz Stanu
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